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摘要
先天性白内障是导致世界范围内儿童盲的主要原因ꎬ其中
先天性膜性白内障是临床上一种罕见的特殊类型的先天
性白内障ꎬ由于晶状体纤维在母体内发生退行性变ꎬ皮质
逐渐被吸收形成先天性膜性白内障ꎮ 先天性膜性白内障
临床表现类似于后发性白内障ꎬ但无屈光能力ꎬ因此先天
性膜性白内障也被称为假性无晶状体ꎮ 目前ꎬ国内外关于
先天性膜性白内障的报道较少ꎬ而针对先天性膜性白内障
发病机制的研究更少ꎮ 明确先天性膜性白内障的发病机
制ꎬ尤其是对基因遗传学的研究ꎬ有助于理解先天性白内
障的发病机制和晶状体发育的分子机制ꎮ
关键词:先天性膜性白内障ꎻ临床特点ꎻ发病机制ꎻ基因突
变ꎻ晶状体发育
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０引言
在出生前后即存在或出生后逐渐形成的先天遗传或

发育障碍的白内障ꎬ被称为先天性白内障 ( ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ
ｃａｔａｒａｃｔ) [１－２]ꎮ 先天性白内障是导致儿童盲的主要原因之
一ꎬ流行病学调查结果显示ꎬ全球范围内先天性白内障的
发病率为 １.９１‱~４.２４‱[３]ꎬ和全球其他地区相比亚洲地
区先天性白内障发病率最高[３]ꎮ 世界卫生组织发起“视
觉 ２０２０ꎬ全球行动消灭可避免盲ꎬ享有看见的权利”行动ꎬ
旨在到 ２０２０ 年在全球范围内消灭可避免盲ꎮ 我国政府承
诺ꎬ２０２０ 年以前ꎬ在我国根除可避免盲ꎬ包括白内障、沙
眼、河盲、儿童盲及低视力与屈光不正ꎮ 与年龄相关性白
内障相比ꎬ虽然先天性白内障相对罕见ꎬ但先天性白内障
往往会在儿童视觉系统发育的敏感时期ꎬ改变儿童接收视
觉信息的质量ꎬ并导致不可逆的视觉缺陷ꎮ 由于先天性白
内障给社会带来巨大负担ꎬ因此先天性白内障的管理仍是
“视觉 ２０２０”行动的主要任务之一ꎮ

按照先天性白内障混浊的部位、形态和程度不同ꎬ可
以将先天性白内障分为多种类型ꎬ即板层白内障[４]、核性
白内障[５]、全白内障[６]、粉尘状白内障[７]、极性白内障[８]、
缝性白内障[９]、点状白内障[１０]、盘状白内障[１１] 和珊瑚状
白内障[１２] 等ꎮ 其中ꎬ先天性膜性白内障 ( ｍｅｍｂｒａｎｏｕｓ
ｃａｔａｒａｃｔ)是先天性白内障的一种罕见特殊类型ꎮ 目前ꎬ国
内外关于先天性膜性白内障的研究报道较少ꎬ且多为个案
报道ꎬ对于先天性膜性白内障的致病基因及发病机制尚无
深入研究ꎮ 本文将针对先天性膜性白内障的临床特点、发
病机制及治疗方法等方面做一综述ꎮ
１临床特点

先天性膜性白内障是一种特殊罕见的先天性白内障ꎬ
由 Ｖｏｎ Ａｍｍｏｎ[１３]首次报道于 １８３３ 年ꎬ随后曾被多位研究
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学者以不同名称报道ꎮ Ｈｅｓｓ[１４]曾以“全白内障”的名称报
道先天性膜性白内障ꎬ随后 Ｄｕｋｅ－Ｅｌｄｅｒ[１５] 将其命名为先
天性膜性白内障ꎮ 晶状体纤维在母体内发生退行性变ꎬ皮
质逐渐被吸收ꎬ形成先天性膜性白内障[１６]ꎮ 先天性膜性
白内障临床表现为瞳孔区可见致密的灰白色机化膜和薄
的纤维性晶状体ꎬ机化膜表面不规则ꎬ可有点彩样反光ꎬ有
时可看到睫状突黏连于膜表面ꎬ或有血管长入[１６]ꎮ 致密
的灰白色机化膜由融合在一起的前、后囊膜和退化的晶状
体上皮及纤维组织组成[１７－１８]ꎮ 随着先天性膜性白内障病
程的发展ꎬ后期可表现为先天性无晶状体ꎬ这是因为晶状
体后囊膜的破裂加速晶状体皮质的吸收所致[１６－１７]ꎮ 由于
先天性膜性白内障的临床表现与白内障手术后形成的后
发性白内障类似ꎬ但先天性膜性白内障无屈光能力ꎬ因此
先天性膜性白内障也被称为假性无晶状体[１９]ꎮ

临床上先天性膜性白内障患者并不多见ꎬ且以散发病
例居多ꎮ 先天性膜性白内障常合并多种其他异常ꎬ包括眼
部异常和全身系统性疾病ꎮ 眼部异常如青光眼、视网膜脱
离、眼前节异常、玻璃体动脉或晶状体血管膜持续存在、小
眼畸形等[２０－２１]ꎮ １９５４ 年ꎬＡｇａｒｗａｌ 等[２２] 报告的 １ 例 ４０ 岁
女性双眼先天性膜性白内障合并含牙囊肿和多发性脂肪
瘤病例ꎮ ２００７ 年ꎬＳｏｎｇ 等[２０]报告的 １ 例 ３６ 岁男性双眼先
天性膜性白内障病例ꎬ该患者同时合并双眼孔源性视网膜
脱离ꎮ ２０１０ 年ꎬＺｈａｎｇ 等[２１] 报告的 １ 例 １５ 岁男性右眼先
天性膜性白内障病例ꎬ在行超声乳化吸除术中发现该患者
同时伴有永存玻璃体动脉 ( ｐｅｒｓｉｓｔｅｎｔ ｆｅｔａｌ ｖａｓｃｕｌａｔｕｒｅꎬ
ＰＦＶ)ꎮ 除合并其他异常外ꎬ先天性膜性白内障也可以单
独发病ꎬ２０１２ 年ꎬＧａｔｚｉｏｕｆａｓ 等[１８] 报告的 １ 例 ３９ 岁女性左
眼先天性膜性白内障病例ꎬ患者仅表现为左眼先天性膜性
白内障ꎮ 眼前段光学相干断层扫描 ( ａｎｔｅｒｉｏｒ ｓｅｇｍｅｎｔ
ｏｐｔｉｃａｌ ｃｏｈｅｒｅｎｃｅ ｔｏｍｏｇｒａｐｈｙꎬＡＳ－ＯＣＴ)显示该患者的晶状
体前囊在睫状突水平明显增厚和变形ꎮ 也有学者认为ꎬ膜
性白内障常发生于晶状体破裂和晶状体丢失后ꎬ是严重白
内障过程的终末阶段ꎬＰｒａｓｈｅｒ[２３] 报告了 １ 例 ５７ 岁男性被
网球击伤数年后表现出右眼膜性白内障ꎬ伴有深前房ꎬ虹
膜震颤ꎬ眼底视盘略苍白ꎮ

由于多数先天性膜性白内障病例都是散在发病ꎬ鲜有
家族性、遗传性发病ꎬ近年关于先天性膜性白内障家系的
报告就更少了ꎮ 张晨明等[２４] 于 ２００７ 年报告了 １ 例双眼
先天性膜性白内障病例ꎬ在对其家系调查时发现ꎬ该家系
的遗传方式为常染色体显性遗传ꎬ患者父亲也患有双眼先
天性膜性白内障ꎬ患者曾祖母、祖母、姨祖母和叔叔均患有
双眼先天性白内障ꎮ Ｂｕｔｔ 等[２５]也于 ２００７ 年报告了 １ 个近
亲结婚的常染色体隐性遗传的巴基斯坦先天性膜性白内
障家系ꎬ患者合并角膜混浊、小角膜和眼球震颤ꎮ 随后ꎬ
２００９ 年袁芳等[２６]报告了 １ 个四代 ２０ 例先天性膜性白内
障家系ꎮ 家系中患者瞳孔区未观察到正常晶状体结构ꎬ右
眼仅观察到纤维化晶状体膜ꎬ左眼瞳孔散大后可观察到周
边少量残存的晶状体皮质ꎮ ２０１３ 年刘奕志团队报道了在
１ 个四代 ２２ 例先天性膜性白内障家系ꎬ家系中患者表现
为先天性膜性白内障ꎬ由于患者的晶状体囊膜破裂ꎬ随着
年龄的增长ꎬ晶状体皮质逐渐被吸收[１７]ꎬ超过 ５０ 岁ꎬ晶状
体皮质可以被完全吸收ꎮ Ｖｉｄｙａ 等[２７] 在 ２０１８ 年报道了
１ 个先天性膜性白内障家系ꎬ患者表现为双眼先天性膜性
白内障合并厚前囊膜斑块ꎬ同时伴有双眼小眼畸形、小
角膜ꎮ

２临床分类
长期以来ꎬ由于先天性膜性白内障并未建立系统的临

床 分 类ꎮ 有 学 者 根 据 超 声 生 物 显 微 镜 ( ｕｌｔｒａｓｏｕｎｄ
ｂｉｏｍｉｃｒｏｓｃｏｐｙꎬ ＵＢＭ ) 成 像 和 手 术 显 微 镜 ( ｏｐｅｒａｔｉｎｇ
ｍｉｃｒｏｓｃｏｐｅꎬＯＭ)图像分别建立先天性膜性白内障的临床
分类和亚型[２８]ꎮ 根据 ＵＢＭ 成像结果ꎬ将先天性膜性白内
障分为五类:(１)晶状体增厚ꎬ呈披萨形ꎻ(２)晶状体呈线
形ꎻ(３)晶状体呈飞碟形ꎻ(４):晶状体呈哑铃形ꎻ(５)晶状
体呈梭形[２８]ꎮ 根据 ＯＭ 图像结果ꎬ可将先天性膜性白内
障分为 ＯＭ－１~５ 型:ＯＭ－１ 型:晶状体核和皮质部分被吸
收ꎻＯＭ－２ 型:晶状体核和皮质绝大部分被吸收消失ꎬ晶状
体前后囊膜紧密地附着在瞳孔中心ꎻＯＭ－３ 型:晶状体核
和皮质完全被吸收ꎬ晶状体坚硬致密ꎻＯＭ－４ 型:晶状体含
有少量血管ꎬ周围是透明的ꎬ可以看到红色的眼底反射ꎻ
ＯＭ－５ 型:晶状体含有许多血管ꎬ通过 ＯＭ 无法观察红色
的眼底反射[２８]ꎮ
３发病机制

由于先天性膜性白内障相对罕见ꎬ关于先天性膜性白
内障发病机制的研究相对更少ꎮ 目前关于先天性膜性白
内障的发病机制尚不明确ꎬ但已有很多假设猜想被提
出来ꎮ
３.１遗传因素　 约 １ / ３ 的先天性白内障具有遗传性[２９－３０]ꎬ
且约 ４５％的基因突变被定位于晶状体蛋白基因ꎬ约 １６％
的基因突变位于缝隙连接蛋白基因ꎬ约 １２％的基因突变
位于各种生长因子或转录因子基因ꎻ少数基因突变位于各
种不同功能的基因ꎬ包括中间丝蛋白基因、膜蛋白基
因等[３１－３３]ꎮ

目前关于先天性膜性白内障遗传因素的研究很少ꎬ仅
有 ５ 篇文献报道ꎬ其中仅有 ３ 篇文献明确了先天性膜性白
内障的致病基因ꎬ包括转录因子叉头框 Ｅ３( ｆｏｒｋｈｅａｄ ｂｏｘ
Ｅ３ꎬＦＯＸＥ３ ) [３４]、 βＢ２ 晶 状 体 蛋 白 ( ｃｒｙｓｔａｌｌｉｎ ｂｅｔａ Ｂ２ꎬ
ＣＲＹＢＢ２) [１７]和缝隙连接蛋白 α３(ｇａｐ ｊｕｎｃｔｉｏｎ ｐｒｏｔｅｉｎ ａｌｐｈａ
３ꎬＧＪＡ３)基因[２７]ꎮ

ＦＯＸＥ３ 基因编码一个具有叉头 / 翼螺旋结构域的转
录因子ꎬ其在晶状体和眼前段的发育过程中起至关重要的
调控作用[３５]ꎮ 在眼部ꎬＦＯＸＥ３ 基因异常可导致先天性无
晶状体眼、小眼畸形、Ｐｅｔｅｒｓ 异常等ꎮ Ｂｕｔｔ 等[２５] 将 １ 个先
天性膜性白内障家系的疾病位点初步定位在 Ｄ１Ｓ２７２９ 和
Ｄ１Ｓ２８９０ 微卫星标记的 ２０.８０Ｍｂ 内ꎮ 随后该团队确定其
致病基因为 ＦＯＸＥ３ꎬ编码区第 ３５１ 位点 Ｃ>Ｇ(ｃ.３５１Ｃ>Ｇ)ꎬ
导致氨基酸序列 １１７ 位点上天冬酰胺(ａｓｐａｒａｇｉｎｅꎬＡｓｎ)替
换为赖氨酸(ｌｙｓｉｎｅꎬＬｙｓ)(ｐ.Ａｓｎ１１７Ｌｙｓ) [３４]ꎮ

ＣＲＹＢＢ２ 基因编码的 ＣＲＹＢＢ２ 蛋白是晶状体中最主
要的 β 晶状体蛋白ꎬＣＲＹＢＢ２ 基因突变与多种类型的先天
性白内障有关ꎬ包括核性白内障[３１]、点状白内障[３６]等ꎮ 刘
奕志团队发现 ＣＲＹＢＢ２ 基因的一个已知突变ꎬ核酸序列
４５３ 位点上 Ｇ>Ｃ(ｃ.４５３Ｇ>Ｃ)ꎬ导致氨基酸序列 １５１ 位点上
色氨酸( ｔｒｙｐｔｏｐｈａｎｅꎬＴｒｐ)替换为半胱氨酸( ｃｙｓｔｅｉｎｅꎬＣｙｓ)
(ｐ.Ｔｒｐ１５１Ｃｙｓ)ꎮ 突变的 ＣＲＹＢＢ２ 蛋白聚集在晶状体上皮
细胞 ＨＬＥ Ｂ－３ 的细胞核和核周区域ꎬ推测该突变可能损
害了 ＣＲＹＢＢ２ 蛋白的可溶性和功能ꎬ导致先天性膜性白内
障的发生[１７]ꎮ

ＧＪＡ３ 基因编码的缝隙连接蛋白 ４６ ( ｃｏｎｎｅｘｉｎ ４６ꎬ
ＣＸ４６)在晶状体纤维分化时高表达[３７]ꎮ ＧＪＡ３ 基因的突变
可以导致不同类型的先天性白内障ꎬ包括板层白内障[３８]、
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核性白内障[３９]等ꎮ 最近ꎬＶｉｄｙａ 等[２７]确定 １ 个先天性膜性
白内障家系的致病性基因突变为 ＧＪＡ３ 基因的一个新的
杂合突变ꎬ即核酸序列 ９２ 位点 Ｔ>Ａ(ｃ.９２Ｇ>Ａ)ꎬ导致氨基
酸序列 ３１ 位点异亮氨酸( ｉｓｏｌｅｕｃｉｎｅꎬＩｌｅ)替换为 Ａｓｎ( ｐ.
Ｉｌｅ３１Ａｓｎ)ꎮ

袁芳等[２６]通过微卫星基因型分析、等位基因共享与
连锁分析确定 １ 个先天性膜性白内障家系致病基因位于
２２ｑ１１.２－ｑ１２.１ 的 ２.４Ｍｂ 范围内ꎮ 但该范围内已知的先天
性白 内 障 致 病 基 因 ( ＣＲＹＢＢ１、 ＣＲＹＢＢ２、 ＣＲＹＢＢ３ 和
ＣＲＹＢＡ４)均未检测到基因突变ꎮ 因此ꎬ提示在该范围内
很可能存在新的膜性先天性白内障致病基因ꎮ 关于该病
例致病基因目前尚无后续研究报道ꎮ
３.２ 胚胎期晶状体发育异常 　 导致胚胎期晶状体发育过
程中基因突变或染色体异常的任何因素都可以导致先天
性白内障[４０]ꎮ 先天性膜性白内障的晶状体纤维在母体内
发生退行性变[１６]ꎬ因此ꎬ胚胎期晶状体发育异常可能引起
先天性膜性白内障ꎮ 目前已报道的先天性膜性白内障致
病性基因有 ＦＯＸＥ３、ＣＲＹＢＢ２ 和 ＧＪＡ３ 基因ꎬ这些基因的表
达异常均可引起晶状体发育异常和白内障[３５ꎬ４１－４３]ꎮ 因此ꎬ
可以推断在胚胎期晶状体发育过程中ꎬ晶状体囊泡与表面
外胚层分离失败或玻璃体动脉和晶状体血管膜的持续存
在ꎬ可能导致晶状体囊膜破裂和皮质的进一步吸收ꎬ最终
形成先天性无晶状体[１７ꎬ２０]ꎮ
３.３ 表皮生长因子和成纤维细胞生长因子的刺激作用 　
表皮生长因子( ｅｐｉｄｅｒｍａｌ ｇｒｏｗｔｈ ｆａｃｔｏｒꎬＥＧＦ)和成纤维细
胞生长因子(ｆｉｂｒｏｂｌａｓｔ ｇｒｏｗｔｈ ｆａｃｔｏｒꎬＦＧＦ)是晶状体上皮细
胞增殖的重要调节因子[４４－４５]ꎬＦＧＦ 还参与晶状体囊泡的
诱导和晶状体纤维细胞的分化过程[４５－４７]ꎮ 有研究发现ꎬ
先天性膜性白内障患者的房水中 ＥＧＦ 和 ＦＧＦ 表达升高ꎮ
苏木精曙红( ｈｅｍａｔｏｘｙｌｉｎ ａｎｄ ｅｏｓｉｎꎬＨＥ)染色结果显示患
者的晶状体上皮细胞转化为活跃的肌成纤维细胞ꎬ形成胶
原层纤维基质[１８]ꎮ 因此ꎬ推测可能存在着某些原发性先
天性异常ꎬ如晶状体血管膜的持续残留ꎬ或玻璃体动脉合
并潜在的晶状体囊膜破裂ꎬ甚至亚临床创伤导致晶状体囊
膜小裂口ꎬ可能使晶状体上皮暴露于高水平的 ＥＧＦ 和
ＦＧＦ 环境中ꎬ刺激晶状体上皮细胞明显增殖ꎬ导致晶状体
囊膜严重收缩ꎬ形成先天性膜性白内障ꎮ
３.４母体感染　 若妊娠期前 ３ｍｏ 感染风疹病毒ꎬ约 ５０％的
胎儿出现先天异常ꎬ其中约 ５０％表现在眼部[４８－４９]ꎮ 部分
先天性膜性白内障病例报道中存在母体风疹病毒感染病
史ꎬ因此ꎬ母体风疹病毒感染成为先天性膜性白内障的一
个致病因素[５０]ꎮ 也有学者认为ꎬ除了风疹病毒感染ꎬ孕期
其他的宫内炎症也可能引起先天性膜性白内障[２０]ꎮ
４诊断
４.１ 裂隙灯检查 　 裂隙灯检查是观察多数白内障的传统
和常用方法ꎮ 根据患者的症状和裂隙灯下晶状体混浊特
点可以诊断先天性膜性白内障ꎮ 然而ꎬ由于晶状体囊膜混
浊ꎬ仅靠裂隙灯检查可能不能用于诊断所有的先天性白内
障ꎬ需要其他检查手段辅助诊断ꎮ
４.２ ＡＳ－ＯＣＴ　 ＡＳ－ＯＣＴ 是利用弱相干光干涉仪的基本原
理ꎬ对眼前段组织采集横断面图像ꎬ通过计算机软件处理、
图像重建得到角膜[５１]、前房、晶状体[５２]及房角[５３] 等信息ꎮ
在裂隙灯下由于晶状体囊膜混浊不能明确诊断的先天性
膜性白内障ꎬ可以应用 ＡＳ－ＯＣＴ 扫描晶状体形态进而辅助
诊断ꎮ 据报道ꎬＡＳ－ＯＣＴ 可辅助用于先天性膜性白内障的

诊断[１８]ꎬ当晶状体囊膜混浊ꎬ明显增厚和变形ꎬ且晶状体
形态扁平、变薄ꎬ甚至消失ꎬ可以考虑诊断为先天性膜性白
内障ꎮ
４.３ ＵＢＭ　 ＵＢＭ 可以提供角膜、眼前房、虹膜、睫状体、晶
状体赤道部和悬韧带、眼后房等的精确图像ꎬ并有助于预
测手术过程中可能出现的并发症[５４－５７]ꎮ ２００８ 年有研究首
次报道应用 ＵＢＭ 辅助诊断 ３ 月龄婴儿的先天性膜性白内
障[５８]ꎮ ２０１７ 年亦有学者应用 ＵＢＭ 辅助先天性膜性白内
障的诊断ꎬ并根据 ＵＢＭ 图像将先天性膜性白内障进行分
类分型[２８]ꎮ
５治疗
５.１ Ｎｄ ∶ＹＡＧ 激光　 研究发现ꎬ在激光焦点和能量控制好
的条件下ꎬ采用 Ｎｄ ∶ ＹＡＧ 激光治疗先天性膜性白内障可
以取得良好的效果ꎬ可使患者免于承受手术所造成的痛
苦ꎮ 为了提高激光治疗的成功率ꎬ减少术后并发症的发
生ꎬ激光术前应测量先天性膜性白内障的厚度ꎬ对残留晶
状体皮质较多ꎬ膜厚度超过 ２ｍｍ 以上的先天性膜性白内
障ꎬ采用 Ｎｄ ∶ ＹＡＧ 激光治疗很难达到满意的疗效ꎮ
５.２手术治疗 　 对于手术时机的选择ꎬ原则上越早手术ꎬ
越有利于视功能恢复ꎬ单眼患儿尽可能在 ６ｗｋ 内手术ꎬ而
双眼患儿应在出生后 ２~３ｍｏ 时进行ꎮ 对于先天性膜性白
内障ꎬ常规的环形连续撕囊比较困难ꎬ必须用剪刀剪开机
化的囊膜ꎮ 由于先天性膜性白内障晶状体变薄ꎬ变成纤维
状ꎬ黏度增大ꎬ仅用抽吸很难吸除ꎬ经睫状体平坦部晶状体
切除术曾作为先天性膜性白内障的手术方式ꎬ但该术式并
不是绝对安全的ꎮ 有研究发现ꎬ玻璃体切割机能够在没有
任何并发症的情况下切割、吸除晶状体ꎮ 最近发现ꎬ致密
坚硬的先天性膜性白内障ꎬ玻璃体视网膜剪刀能够成功切
开晶状体囊膜ꎮ 对于脆的、纤维性晶状体囊膜ꎬ可以采用
晶状体囊膜剪剪开囊膜ꎬ吸除残余晶状体皮质ꎬ并行玻璃
体切割术ꎮ

白内障摘除术后人工晶状体植入时间的选择目前尚
未达成共识ꎮ 普遍认为ꎬ对于 ２ 岁以上的患儿可以Ⅰ期植
入人工晶状体ꎬ但对于 ２ 岁以下的患儿是否Ⅰ期植入人工
晶状体仍存在争议ꎮ 国内多数学者认为Ⅰ期植入人工晶
体可能增加炎症反应、青光眼、斜视等并发症的发生风险ꎬ
更倾向于带框架眼镜或角膜接触镜矫正屈光不正ꎬⅡ期植
入人工状晶体ꎮ 由于患儿可能不能配合戴镜ꎬ同时角膜接
触镜费用昂贵ꎬ若护理不当存在角膜感染的风险ꎬ所以也
有学者主张Ⅰ期植入人工晶状体ꎬ他们认为Ⅰ期植入人工
晶状体能够更好地预防弱视的发生和发展ꎬ并避免了戴角
膜接触镜的缺点ꎮ 亦有国外学者提出ꎬ可通过植入双人工
晶状体适应婴幼儿屈光状态的快速发展ꎬ但这种手术方案
是否适合我国国情ꎬ尚需商榷ꎮ 对于晶状体囊袋完整的患
者ꎬ人工晶状体可以植入到晶状体囊袋内ꎻ对于晶状体囊
袋不完整或缺失的患者ꎬ人工晶状体可以放在睫状沟内ꎮ
６小结

先天性膜性白内障是临床相对罕见的一种特殊类型
先天性白内障ꎬ由于其临床表现与后发性白内障相似ꎬ临
床上易将二者混淆ꎬ详细追问病史能更好地将二者进行区
分ꎮ 先天性膜性白内障对视力影响严重ꎬ如不早期及时干
预和长期恢复训练ꎬ会严重阻碍视觉的发育ꎬ导致弱视ꎮ
胚胎期晶状体发育异常可能导致先天性膜性白内障ꎬ因
此ꎬ膜性白内障的致病基因很可能是胚胎期晶状体发育的
关键调控因子ꎮ 目前对于先天性膜性白内障发病机制的
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研究甚少ꎬ且胚胎发育过程中引起先天性膜性白内障的关
键因子尚不明确ꎬ仍有待进一步探究ꎮ 明确先天性膜性白
内障的发病机制ꎬ尤其是对基因遗传学的研究ꎬ有助于明
确先天性白内障的发病机制和晶状体发育过程的关键分
子机制ꎬ以及对晶状体发育过程进行靶向调控ꎮ
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２ Ｍｏｈａｍｍａｄｐｏｕｒ Ｍꎬ Ｓｈａａｂａｎｉ Ａꎬ Ｓａｈｒａｉａｎ Ａꎬ ｅｔ ａｌ. Ｕｐｄａｔｅｓ ｏｎ
ｍａｎａｇｅｍｅｎｔｓ ｏｆ ｐｅｄｉａｔｒｉｃ ｃａｔａｒａｃｔ. Ｊ Ｃｕｒｒ Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ ２０１９ꎻ ３１ ( ２):
１１８－１２６
３ Ｗｕ ＸＨꎬ Ｌｏｎｇ ＥＰꎬ Ｌｉｎ ＨＴꎬ ｅｔ ａｌ. Ｐｒｅｖａｌｅｎｃｅ ａｎｄ ｅｐｉｄｅｍｉｏｌｏｇｉｃａｌ
ｃｈａｒａｃｔｅｒｉｓｔｉｃｓ ｏｆ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｃａｔａｒａｃｔ: ａ ｓｙｓｔｅｍａｔｉｃ ｒｅｖｉｅｗ ａｎｄ ｍｅｔａ －
ａｎａｌｙｓｉｓ. Ｓｃｉ Ｒｅｐ ２０１６ꎻ ６: ２８５６４
４ Ｌｉｕ Ｑꎬ Ｚｈｕ ＳＱ. Ｃｌｉｎｉｃａｌ ｃｈａｒａｃｔｅｒｉｓｔｉｃｓ ｏｆ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｌａｍｅｌｌａｒ ｃａｔａｒａｃｔ
ａｎｄ ｍｙｏｐｉａ ｉｎ ａ Ｃｈｉｎｅｓｅ ｆａｍｉｌｙ. Ｂｉｏｓｃｉ Ｒｅｐ ２０２０ꎻ ４０(２): ＢＳＲ２０１９１３４９
５ Ｗａｎｇ ＫＪꎬ Ｗａｎｇ ＪＤꎬ Ｃｈｅｎ ＤＤꎬ ｅｔ ａｌ. Ｃｈａｒａｃｔｅｒｉｚａｔｉｏｎ ｏｆ ａ ｐ.Ｒ７６Ｈ
ｍｕｔａｔｉｏｎ ｉｎ Ｃｘ５０ ｉｄｅｎｔｉｆｉｅｄ ｉｎ ａ Ｃｈｉｎｅｓｅ ｆａｍｉｌｙ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｎｕｃｌｅａｒ
ｃａｔａｒａｃｔ. Ｊ Ｆｏｒｍｏｓ Ｍｅｄ Ａｓｓｏｃ ２０２０ꎻ １１９(１): １４４－１４９
６ Ｃｕｉ ＸＫꎬ Ｚｈｏｕ Ｚꎬ Ｚｈｕ ＫＫꎬ ｅｔ ａｌ. Ａ ｎｏｖｅｌ Ｃｘ５０ ｉｎｓｅｒｔ ｍｕｔａｔｉｏｎ ｆｒｏｍ ａ
Ｃｈｉｎｅｓｅ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｃａｔａｒａｃｔ ｆａｍｉｌｙ ｉｍｐａｉｒｓ ｉｔｓ ｃｅｌｌｕｌａｒ ｍｅｍｂｒａｎｅ
ｌｏｃａｌｉｚａｔｉｏｎ ａｎｄ ｆｕｎｃｔｉｏｎ. ＤＮＡ Ｃｅｌｌ Ｂｉｏｌ ２０１８ꎻ ３７(５): ４４９－４５６
７ Ｍｅｓｓｉｎａ－Ｂａａｓ Ｏꎬ Ｇｏｎｚａｌｅｚ－Ｇａｒａｙ ＭＬꎬ Ｇｏｎｚáｌｅｚ－Ｈｕｅｒｔａ ＬＭꎬ ｅｔ ａｌ.
Ｗｈｏｌｅ ｅｘｏｍｅ ｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇ ｒｅｖｅａｌｓ ａ ｍｕｔａｔｉｏｎ ｉｎ ＣＲＹＢＢ２ ｉｎ ａ ｌａｒｇｅ
Ｍｅｘｉｃａｎ ｆａｍｉｌｙ ｗｉｔｈ ａｕｔｏｓｏｍａｌ ｄｏｍｉｎａｎｔ ｐｕｌｖｅｒｕｌｅｎｔ ｃａｔａｒａｃｔ. Ｍｏｌ
Ｓｙｎｄｒｏｍｏｌ ２０１６ꎻ ７(２): ８７－９２
８ Ｓｏｎｇ ＺＸꎬ Ｗａｎｇ ＬＱꎬ Ｌｉｕ ＹＰꎬ ｅｔ ａｌ. Ａ ｎｏｖｅｌ ｎｏｎｓｅｎｓｅ ｍｕｔａｔｉｏｎ ｉｎ ｔｈｅ
ＭＩＰ ｇｅｎｅ ｌｉｎｋｅｄ ｔｏ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｐｏｓｔｅｒｉｏｒ ｐｏｌａｒ ｃａｔａｒａｃｔｓ ｉｎ ａ Ｃｈｉｎｅｓｅ
ｆａｍｉｌｙ. ＰＬｏＳ Ｏｎｅ ２０１５ꎻ １０(３): ｅ０１１９２９６
９ Ｌｉｕ Ｑꎬ Ｗａｎｇ ＫＪꎬ Ｚｈｕ ＳＱ. Ａ ｎｏｖｅｌ ｐ. Ｇ１１２Ｅ ｍｕｔａｔｉｏｎ ｉｎ ＢＦＳＰ２

ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ ｗｉｔｈ ａｕｔｏｓｏｍａｌ ｄｏｍｉｎａｎｔ ｐｕｌｖｅｒｕｌｅｎｔ ｃａｔａｒａｃｔ ｗｉｔｈ ｓｕｔｕｒａｌ
ｏｐａｃｉｔｉｅｓ. Ｃｕｒｒ Ｅｙｅ Ｒｅｓ ２０１４ꎻ ３９(１０): １０１３－１０１９
１０ Ｓｈｅｎｔｕ ＸＣꎬ Ｍｉａｏ Ｑꎬ Ｔａｎｇ ＸＪꎬ ｅｔ ａｌ. Ｉｄｅｎｔｉｆｉｃａｔｉｏｎ ａｎｄ ｆｕｎｃｔｉｏｎａｌ
ａｎａｌｙｓｉｓ ｏｆ ａ ｎｏｖｅｌ ＭＩＰ ｇｅｎｅ ｍｕｔａｔｉｏｎ ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｃａｔａｒａｃｔ
ｉｎ ａ Ｃｈｉｎｅｓｅ ｆａｍｉｌｙ. ＰＬｏＳ Ｏｎｅ ２０１５ꎻ １０(５): ｅ０１２６６７９
１１ Ｙｅ Ｙꎬ Ｗｕ ＭＨꎬ Ｑｉａｏ Ｙꎬ ｅｔ ａｌ. Ｉｄｅｎｔｉｆｉｃａｔｉｏｎ ａｎｄ ｐｒｅｌｉｍｉｎａｒｙ
ｆｕｎｃｔｉｏｎａｌ ａｎａｌｙｓｉｓ ｏｆ ｔｗｏ ｎｏｖｅｌ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｃａｔａｒａｃｔ ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ ｍｕｔａｔｉｏｎｓ ｏｆ
Ｃｘ４６ ａｎｄ Ｃｘ５０. Ｏｐｈｔｈａｌｍｉｃ Ｇｅｎｅｔ ２０１９ꎻ ４０(５): ４２８－４３５
１２ Ｙａｎｇ ＧＸꎬ Ｃｈｅｎ ＺＭꎬ Ｚｈａｎｇ ＷＬꎬ ｅｔ ａｌ. Ｎｏｖｅｌ ｍｕｔａｔｉｏｎｓ ｉｎ ＣＲＹＧＤ
ａｒｅ ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｃａｔａｒａｃｔｓ ｉｎ Ｃｈｉｎｅｓｅ ｆａｍｉｌｉｅｓ. Ｓｃｉ Ｒｅｐ
２０１６ꎻ ６: １８９１２
１３ Ｖｏｎ Ａｍｍｏｎ. Ｄｉｅ ａｎｇｅｂｏｒｅｎｅ ｃａｔａｒａｃｔａ ｉｎ ｐａｔｈｏｌｏｇｉｓｃｈ－ａｎａｔｏｍｉｓｃｈｅｒꎬ
ｉｎ ｐａｔｈｏｇｅｎｅｔｉｓｃｈｅｒ ｕｎｄ ｉｎ ｏｐｅｒａｔｉｖｅｒ ｈｉｎｓｉｃｈｔ. Ｅｉｎ Ｓｅｎｄｓｃｈｒｅｉｂｅｎ ｄｅｓ
Ｈｅｒａｕｓｇｅｂｅｒｓ ａｎ ｄｅｎ Ｈｅｒｒｎ Ｏｂｅｒ－Ｍｅｄｉｃｉｎａｌｒａｔｈ Ｄｒ. Ｂａｕｅｒ ｉｎ Ｋａｓｓｅｌ. Ｖ
Ａｍｍｏｎｓ Ｚ Ｏｐｈｔｈａｌ １８３３ꎻ ３: ７７－９０
１４ Ｈｅｓｓ Ｃ. Ｚｕｒ ｐａｔｈｏｌｏｇｉｓｃｈｅｎ Ａｎａｔｏｍｉｅ ｄｅｓ ａｎｇｅｂｏｒｅｎｅｎ Ｔｏｔａｌｓｔａａｒｅｓ.
Ａｌｂｒｅｃｈｔ ｖｏｎ Ｇｒａｅｆｅｓ Ａｒｃｈｉｖ ｆüｒ Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌｏｇｉｅ １８９８ꎻ ４７(２): ３０９－３１７
１５ Ｄｕｋｅ － Ｅｌｄｅｒ Ｓ. Ｓｙｓｔｅｍ ｏｆ ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌｏｇｙ. Ｌｏｎｄｏｎ: Ｋｉｍｐｔｏｎ
１９３７: １３７３
１６ 何守志. 晶状体病学. 北京: 人民卫生出版社 ２００４: ７７－８１
１７ Ｃｈｅｎ ＷＲꎬ Ｃｈｅｎ ＸＹꎬ Ｈｕ ＺＭꎬ ｅｔ ａｌ. Ａ ｍｉｓｓｅｎｓｅ ｍｕｔａｔｉｏｎ ｉｎ ＣＲＹＢＢ２
ｌｅａｄｓ ｔｏ ｐｒｏｇｒｅｓｓｉｖｅ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｍｅｍｂｒａｎｏｕｓ ｃａｔａｒａｃｔ ｂｙ ｉｍｐａｃｔｉｎｇ ｔｈｅ
ｓｏｌｕｂｉｌｉｔｙ ａｎｄ ｆｕｎｃｔｉｏｎ ｏｆ βＢ２ － ｃｒｙｓｔａｌｌｉｎ. ＰＬｏＳ Ｏｎｅ ２０１３ꎻ ８
(１１): ｅ８１２９０
１８ Ｇａｔｚｉｏｕｆａｓ Ｚꎬ Ｈｕｃｈｚｅｒｍｅｙｅｒ ＣＲꎬ Ｈａｓｅｎｆｕｓ Ａꎬ ｅｔ ａｌ. Ｈｉｓｔｏｌｏｇｉｃａｌ ａｎｄ
ｂｉｏｃｈｅｍｉｃａｌ ｆｉｎｄｉｎｇｓ ｉｎ ｍｅｍｂｒａｎｏｕｓ ｃａｔａｒａｃｔ. Ｏｐｈｔｈａｌｍｉｃ Ｒｅｓ ２０１２ꎻ ４７
(３): １４６－１４９
１９ Ｈｅｕｒｉｎｇ ＡＨꎬ Ｍｅｎｋｈａｕｓ Ｓꎬ Ｗａｌｔｅｒ Ｓꎬ ｅｔ ａｌ. Ｃａｔａｒａｃｔ ｓｕｒｇｅｒｙ ｉｎ
ｃａｔａｒａｃｔａ Ｍｅｍｂｒａｎａｃｅａ. Ｊ Ｃａｔａｒａｃｔ Ｒｅｆｒａｃｔ Ｓｕｒｇ ２００２ꎻ ２８ ( ６ ):
１０６５－１０６８
２０ Ｓｏｎｇ ＺＭꎬ Ｆｕ ＸＹꎬ Ｘｕｅ ＡＱꎬ ｅｔ ａｌ. Ｂｉｎｏｃｕｌａｒ ｍｅｍｂｒａｎｏｕｓ ｃａｔａｒａｃｔ

ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ ｗｉｔｈ ｂｉｎｏｃｕｌａｒ ｒｅｔｉｎａｌ ｄｅｔａｃｈｍｅｎｔ. Ｃｌｉｎ Ｅｘｐ Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ ２００７ꎻ
３５(４): ３８７－３８９
２１ Ｚｈａｎｇ ＺＤꎬ Ｓｈｅｎ ＬＪꎬ Ｑｕ Ｊ. Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｍｅｍｂｒａｎｏｕｓ ｃａｔａｒａｃｔ ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ
ｗｉｔｈ ｐｅｒｓｉｓｔｅｎｔ ｆｅｔａｌ ｖａｓｃｕｌａｔｕｒｅ. Ｉｎｔ Ｊ Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ ２０１０ꎻ ３(４): ３７０－３７１
２２ Ａｇａｒｗａｌ ＬＰꎬ Ｒａｉｚａｄａ ＩＮ. Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｍｅｍｂｒａｎｏｕｓ ｃａｔａｒａｃｔꎬ
ｄｅｎｔｉｇｅｒｏｕｓ ｃｙｓｔꎬ ａｎｄ ｍｕｌｔｉｐｌｅ ｆｉｂｒｏｌｉｐｏｍａｔａ. Ｂｒ Ｊ Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ １９５４ꎻ ３８
(６): ３８３
２３ Ｐｒａｓｈｅｒ Ｐ. Ｃａｔａｒａｃｔ ｓｕｒｇｅｒｙ ｉｎ ａ ｐａｔｉｅｎｔ ｗｉｔｈ ｕｎｉｌａｔｅｒａｌ ｃａｔａｒａｃｔａ
Ｍｅｍｂｒａｎａｃｅａ. Ｉｎｔ Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ ２０１１ꎻ ３１(３): ２２３－２２５
２４ 张晨明ꎬ 张建勇ꎬ 姜娅. 先天性膜性白内障一例并家系调查. 贵州
医药 ２００７ꎻ ３１(１): １９
２５ Ｂｕｔｔ Ｔꎬ Ｙａｏ Ｗꎬ Ｋａｕｌ Ｈꎬ ｅｔ ａｌ. Ｌｏｃａｌｉｚａｔｉｏｎ ｏｆ ａｕｔｏｓｏｍａｌ ｒｅｃｅｓｓｉｖｅ
ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｃａｔａｒａｃｔｓ ｉｎ ｃｏｎｓａｎｇｕｉｎｅｏｕｓ Ｐａｋｉｓｔａｎｉ ｆａｍｉｌｉｅｓ ｔｏ ａ ｎｅｗ ｌｏｃｕｓ
ｏｎ ｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅ １ｐ. Ｍｏｌ Ｖｉｓ ２００７ꎻ １３: １６３５－１６４０
２６ 袁芳ꎬ 李飞峰ꎬ 刘伟ꎬ 等. 先天性膜性白内障一家系致病基因的
遗传分析. 眼科研究 ２００９ꎻ ２７(１２): １１００－１１０３
２７ Ｖｉｄｙａ ＮＧꎬ Ｒａｊｋｕｍａｒ Ｓꎬ Ｖａｓａｖａｄａ ＡＲ. Ｇｅｎｅｔｉｃ ｉｎｖｅｓｔｉｇａｔｉｏｎ ｏｆ ｏｃｕｌａｒ
ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔａｌ ｇｅｎｅｓ ｉｎ ５２ ｐａｔｉｅｎｔｓ ｗｉｔｈ ａｎｏｐｈｔｈａｌｍｉａ / ｍｉｃｒｏｐｈｔｈａｌｍｉａ.
Ｏｐｈｔｈａｌｍｉｃ Ｇｅｎｅｔ ２０１８ꎻ ３９(３): ３４４－３５２
２８ Ｌｏｎｇ ＪＪꎬ Ｘｉａｎｇ ＤＭꎬ Ｇｕｏ Ｚꎬ ｅｔ ａｌ. Ｃｌｉｎｉｃａｌ ｃｈａｒａｃｔｅｒｉｓｔｉｃｓ ａｎｄ
ｓｕｒｇｉｃａｌ ｐｒｏｃｅｄｕｒｅｓ ｆｏｒ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｍｅｍｂｒａｎｏｕｓ ｃａｔａｒａｃｔ. Ｊ
Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ ２０１７ꎻ ２０１７: ２３７０９６９
２９ Ｚｈｕ ＸＪꎬ Ｚｈａｎｇ ＳＨꎬ Ｃｈａｎｇ ＲＱꎬ ｅｔ ａｌ. Ｎｅｗ ｃａｔａｒａｃｔ ｍａｒｋｅｒｓ:
Ｍｅｃｈａｎｉｓｍｓ ｏｆ ｄｉｓｅａｓｅ. Ｃｌｉｎ Ｃｈｉｍｉｃａ Ａｃｔａ ２０１７ꎻ ４７２: ４１－４５
３０ Ｌｉ ＪＹꎬ Ｃｈｅｎ ＸＪꎬ Ｙａｎ ＹＢꎬ ｅｔ ａｌ. Ｍｏｌｅｃｕｌａｒ ｇｅｎｅｔｉｃｓ ｏｆ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ
ｃａｔａｒａｃｔｓ. Ｅｘｐ Ｅｙｅ Ｒｅｓ ２０２０ꎻ １９１: １０７８７２
３１ Ｚｈｕａｎｇ ＪＦꎬ Ｃａｏ ＺＦꎬ Ｚｈｕ ＹＨꎬ ｅｔ ａｌ. Ｍｕｔａｔｉｏｎ ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ ｏｆ ｃｒｙｓｔａｌｌｉｎ
ｇｅｎｅｓ ｉｎ Ｃｈｉｎｅｓｅ ｆａｍｉｌｉｅｓ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｃａｔａｒａｃｔｓ. Ｍｏｌ Ｖｉｓ ２０１９ꎻ ２５:
４２７－４３７
３２ Ｓｕｎ Ｚꎬ Ｚｈｏｕ Ｑꎬ Ｌｉ Ｈꎬ ｅｔ ａｌ. Ｍｕｔａｔｉｏｎｓ ｉｎ ｃｒｙｓｔａｌｌｉｎ ｇｅｎｅｓ ｒｅｓｕｌｔ ｉｎ
ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｃａｔａｒａｃｔ ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ ｗｉｔｈ ｏｔｈｅｒ ｏｃｕｌａｒ ａｂｎｏｒｍａｌｉｔｉｅｓ. Ｍｏｌ Ｖｉｓ
２０１７ꎻ ２３: ９７７－９８６
３３ Ｓｈｉｅｌｓ Ａꎬ Ｈｅｊｔｍａｎｃｉｋ ＪＦ. Ｍｕｔａｔｉｏｎｓ ａｎｄ ｍｅｃｈａｎｉｓｍｓ ｉｎ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ａｎｄ
ａｇｅ－ｒｅｌａｔｅｄ ｃａｔａｒａｃｔｓ. Ｅｘｐ Ｅｙｅ Ｒｅｓ ２０１７ꎻ １５６: ９５－１０２
３４ Ｋｈａｎ ＳＹꎬ Ｖａｓａｎｔｈ Ｓꎬ Ｋａｂｉｒ Ｆꎬ ｅｔ ａｌ. ＦＯＸＥ３ ｃｏｎｔｒｉｂｕｔｅｓ ｔｏ Ｐｅｔｅｒｓ
ａｎｏｍａｌｙ ｔｈｒｏｕｇｈ ｔｒａｎｓｃｒｉｐｔｉｏｎａｌ ｒｅｇｕｌａｔｉｏｎ ｏｆ ａｎ ａｕｔｏｐｈａｇｙ － ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ
ｐｒｏｔｅｉｎ ｔｅｒｍｅｄ ＤＮＡＪＢ１. Ｎａｔ Ｃｏｍｍｕｎ ２０１６ꎻ ７: １０９５３
３５ Ｋｒａｌｌ Ｍꎬ Ｈｔｕｎ Ｓꎬ Ａｎａｎｄ Ｄꎬ ｅｔ ａｌ. Ａ ｚｅｂｒａｆｉｓｈ ｍｏｄｅｌ ｏｆ Ｆｏｘｅ３
ｄｅｆｉｃｉｅｎｃｙ ｄｅｍｏｎｓｔｒａｔｅｓ ｌｅｎｓ ａｎｄ ｅｙｅ ｄｅｆｅｃｔｓ ｗｉｔｈ ｄｙｓｒｅｇｕｌａｔｉｏｎ ｏｆ ｋｅｙ
ｇｅｎｅｓ ｉｎｖｏｌｖｅｄ ｉｎ ｃａｔａｒａｃｔ ｆｏｒｍａｔｉｏｎ ｉｎ ｈｕｍａｎｓ. Ｈｕｍ Ｇｅｎｅｔ ２０１８ꎻ １３７
(４): ３１５－３２８
３６ Ｚｈａｎｇ ＸＨꎬ Ｄａ Ｗａｎｇ Ｊꎬ Ｊｉａ ＨＹꎬ ｅｔ ａｌ. Ｍｕｔａｔｉｏｎ ｐｒｏｆｉｌｅｓ ｏｆ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ
ｃａｔａｒａｃｔ ｇｅｎｅｓ ｉｎ ２１ ｎｏｒｔｈｅｒｎ Ｃｈｉｎｅｓｅ ｆａｍｉｌｉｅｓ. Ｍｏｌ Ｖｉｓ ２０１８ꎻ ２４:
４７１－４７７
３７ Ｐａｌ ＪＤꎬ Ｌｉｕ ＸＱꎬ ＭａｃＫａｙ Ｄꎬ ｅｔ ａｌ. Ｃｏｎｎｅｘｉｎ４６ ｍｕｔａｔｉｏｎｓ ｌｉｎｋｅｄ ｔｏ
ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｃａｔａｒａｃｔ ｓｈｏｗ ｌｏｓｓ ｏｆ ｇａｐ ｊｕｎｃｔｉｏｎ ｃｈａｎｎｅｌ ｆｕｎｃｔｉｏｎ. Ａｍ Ｊ
Ｐｈｙｓｉｏｌ Ｃｅｌｌ Ｐｈｙｓｉｏｌ ２０００ꎻ ２７９(３): Ｃ５９６－Ｃ６０２
３８ Ｂｅｒｒｙ Ｖꎬ Ｉｏｎｉｄｅｓ ＡＣＷꎬ Ｐｏｎｔｉｋｏｓ Ｎꎬ ｅｔ ａｌ. Ｗｈｏｌｅ － ｇｅｎｏｍｅ
ｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇ ｒｅｖｅａｌｓ ａ ｒｅｃｕｒｒｅｎｔ ｍｉｓｓｅｎｓｅ ｍｕｔａｔｉｏｎ ｉｎ ｔｈｅ Ｃｏｎｎｅｘｉｎ ４６
(ＧＪＡ３) ｇｅｎｅ ｃａｕｓｉｎｇ ａｕｔｏｓｏｍａｌ－ｄｏｍｉｎａｎｔ ｌａｍｅｌｌａｒ ｃａｔａｒａｃｔ. Ｅｙｅ(Ｌｏｎｄ)
２０１８ꎻ ３２(１０): １６６１－１６６８
３９ Ｌｉ Ｂꎬ Ｌｉｕ ＹＹꎬ Ｌｉｕ ＹＮꎬ ｅｔ ａｌ. Ｉｄｅｎｔｉｆｉｃａｔｉｏｎ ｏｆ ａ ＧＪＡ３ Ｍｕｔａｔｉｏｎ ｉｎ ａ
ｌａｒｇｅ ｆａｍｉｌｙ ｗｉｔｈ ｂｉｌａｔｅｒａｌ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｃａｔａｒａｃｔ. ＤＮＡ Ｃｅｌｌ Ｂｉｏｌ ２０１６ꎻ ３５
(３): １３５－１３９
４０ Ｓａｎｔａｎａ Ａꎬ Ｗａｉｓｗｏ Ｍ. Ｔｈｅ ｇｅｎｅｔｉｃ ａｎｄ ｍｏｌｅｃｕｌａｒ ｂａｓｉｓ ｏｆ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ
ｃａｔａｒａｃｔ. Ａｒｑ Ｂｒａｓ Ｏｆｔａｌｍｏｌ ２０１１ꎻ ７４(２): １３６－１４２
４１ Ｓａｂｏｏ ＵＳꎬ Ｐｅｎｋｅ Ｄꎬ Ｍａｈｉｎｄｒａｋａｒ Ａꎬ ｅｔ ａｌ. Ｅｘｏｍｅ ｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇ
ｒｅｖｅａｌｓ ｎｏｖｅｌ ｈｏｍｏｚｙｇｏｕｓ ＦＯＸＥ３ ｍｕｔａｔｉｏｎ ｉｎ ｍｉｃｒｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ ｗｉｔｈ
ｓｔａｐｈｙｌｏｍａｔｏｕｓ ｍａｌｆｏｒｍａｔｉｏｎ. Ｏｐｈｔｈａｌｍｉｃ Ｇｅｎｅｔ ２０１７ꎻ ３８(３): ２９５－２９７
４２ Ｃｈｉｎｇ ＹＨꎬ Ｙｅｈ ＪＩꎬ Ｆａｎ ＷＬꎬ ｅｔ ａｌ. Ａ ＣＲＹＢＢ２ ｍｕｔａｔｉｏｎ ｉｎ ａ
Ｔａｉｗａｎｅｓｅ ｆａｍｉｌｙ ｗｉｔｈ ａｕｔｏｓｏｍａｌ ｄｏｍｉｎａｎｔ ｃａｔａｒａｃｔ. Ｊ Ｆｏｒｍｏｓ Ｍｅｄ Ａｓｓｏｃ
２０１９ꎻ １１８(１): ５７－６３
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４３ Ｗａｎｇ Ｅꎬ Ｇｅｎｇ Ａꎬ Ｓｅｏ Ｒꎬ ｅｔ ａｌ. Ｋｎｏｃｋ－ｉｎ ｏｆ Ｃｘ４６ ｐａｒｔｉａｌｌｙ ｒｅｓｃｕｅｓ
ｆｉｂｅｒ ｄｅｆｅｃｔｓ ｉｎ ｌｅｎｓｅｓ ｌａｃｋｉｎｇ Ｃｘ５０. Ｍｏｌ Ｖｉｓ ２０１７ꎻ ２３: １６０－１７０
４４ Ｓｈｕ ＤＹꎬ Ｗｏｊｃｉｅｃｈｏｗｓｋｉ Ｍꎬ Ｌｏｖｉｃｕ ＦＪ. ＥＲＫ１ / ２－ｍｅｄｉａｔｅｄ ＥＧＦＲ－
ｓｉｇｎａｌｉｎｇ ｉｓ ｒｅｑｕｉｒｅｄ ｆｏｒ ＴＧＦβ － ｉｎｄｕｃｅｄ ｌｅｎｓ ｅｐｉｔｈｅｌｉａｌ － ｍｅｓｅｎｃｈｙｍａｌ
ｔｒａｎｓｉｔｉｏｎ. Ｅｘｐ Ｅｙｅ Ｒｅｓ ２０１９ꎻ １７８: １０８－１２１
４５ Ｌｉ ＨＧꎬ Ｍａｏ ＹＹꎬ Ｂｏｕａｚｉｚ Ｍꎬ ｅｔ ａｌ. Ｌｅｎｓ ｄｉｆｆｅｒｅｎｔｉａｔｉｏｎ ｉｓ ｃｏｎｔｒｏｌｌｅｄ
ｂｙ ｔｈｅ ｂａｌａｎｃｅ ｂｅｔｗｅｅｎ ＰＤＧＦ ａｎｄ ＦＧＦ ｓｉｇｎａｌｉｎｇ. ＰＬｏＳ Ｂｉｏｌ ２０１９ꎻ １７
(２): ｅ３０００１３３
４６ Ｇａｒｇ Ａꎬ Ｈａｎｎａｎ Ａꎬ Ｗａｎｇ Ｑꎬ ｅｔ ａｌ. Ｅｔｖ ｔｒａｎｓｃｒｉｐｔｉｏｎ ｆａｃｔｏｒｓ
ｆｕｎｃｔｉｏｎａｌｌｙ ｄｉｖｅｒｇｅ ｆｒｏｍ ｔｈｅｉｒ ｕｐｓｔｒｅａｍ ＦＧＦ ｓｉｇｎａｌｉｎｇ ｉｎ ｌｅｎｓ
ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ. Ｅｌｉｆｅ ２０２０ꎻ ９: ｅ５１９１５
４７ Ｃｖｅｋｌ Ａꎬ Ｚｈａｎｇ Ｘ. Ｓｉｇｎａｌｉｎｇ ａｎｄ ｇｅｎｅ ｒｅｇｕｌａｔｏｒｙ ｎｅｔｗｏｒｋｓ ｉｎ
ｍａｍｍａｌｉａｎ ｌｅｎｓ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ. Ｔｒｅｎｄｓ Ｇｅｎｅｔ ２０１７ꎻ ３３(１０): ６７７－７０２
４８ Ｓｉｎｇｈ ＭＰꎬ Ｒａｍ Ｊꎬ Ｋｕｍａｒ Ａꎬ ｅｔ ａｌ. Ｉｎｆｅｃｔｉｏｕｓ ａｇｅｎｔｓ ｉｎ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ
ｃａｔａｒａｃｔ ｉｎ ａ ｔｅｒｔｉａｒｙ ｃａｒｅ ｒｅｆｅｒｒａｌ ｃｅｎｔｅｒ ｉｎ Ｎｏｒｔｈ Ｉｎｄｉａ. Ｄｉａｇｎ Ｍｉｃｒｏｂｉｏｌ
Ｉｎｆｅｃｔ Ｄｉｓ ２０１６ꎻ ８５(４): ４７７－４８１
４９ Ｙａｚｉｇｉ Ａꎬ ｄｅ Ｐｅｃｏｕｌａｓ ＡＥꎬ Ｖａｕｌｏｕｐ － Ｆｅｌｌｏｕｓ Ｃꎬ ｅｔ ａｌ. Ｆｅｔａｌ ａｎｄ
ｎｅｏｎａｔａｌ ａｂｎｏｒｍａｌｉｔｉｅｓ ｄｕｅ ｔｏ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｒｕｂｅｌｌａ ｓｙｎｄｒｏｍｅ: ａ ｒｅｖｉｅｗ ｏｆ
ｌｉｔｅｒａｔｕｒｅ. Ｊ Ｍａｔｅｒｎ Ｆｅｔａｌ Ｎｅｏｎａｔａｌ Ｍｅｄ ２０１７ꎻ ３０(３): ２７４－２７８
５０ Ｅｈｒｌｉｃｈ ＬＨ. Ｓｐｏｎｔａｎｅｏｕｓ ａｂｓｏｒｐｔｉｏｎ ｏｆ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｃａｔａｒａｃｔ ｆｏｌｌｏｗｉｎｇ
ｍａｔｅｒｎａｌ ｒｕｂｅｌｌａ. Ａｒｃｈ Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ １９４８ꎻ ３９(２): ２０５－２０９
５１ Ｈａｓｈｍａｎｉ Ｎꎬ Ｈａｓｈｍａｎｉ Ｍꎬ Ａｓｇｈａｒ Ｎꎬ ｅｔ ａｌ. Ｗｉｄｅ ｓｔｒｏｍａｌ ｍａｐｐｉｎｇ
ｕｓｉｎｇ ａｎ ａｎｔｅｒｉｏｒ ｓｅｇｍｅｎｔ ｏｐｔｉｃａｌ ｃｏｈｅｒｅｎｃｅ ｔｏｍｏｇｒａｐｈｙ. Ｃｌｉｎ Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ
２０２０ꎻ １４: ７５１－７５７

５２ Ｍｕｒａｌｉｄｈａｒａｎ Ｇꎬ Ｍａｒｔｉｎｅｚ － Ｅｎｒｉｑｕｅｚ Ｅꎬ Ｂｉｒｋｅｎｆｅｌｄ Ｊꎬ ｅｔ ａｌ.
Ｍｏｒｐｈｏｌｏｇｉｃａｌ ｃｈａｎｇｅｓ ｏｆ ｈｕｍａｎ ｃｒｙｓｔａｌｌｉｎｅ ｌｅｎｓ ｉｎ ｍｙｏｐｉａ. Ｂｉｏｍｅｄ Ｏｐｔ
Ｅｘｐｒｅｓｓ ２０１９ꎻ １０(１２): ６０８４－６０９５
５３ Ｎａｒａｙａｎａｓｗａｍｙ Ａꎬ Ｂａｓｋａｒａｎ Ｍꎬ Ｔｕｎ ＴＡꎬ ｅｔ ａｌ. Ｅｆｆｅｃｔ ｏｆ
ｐｈａｒｍａｃｏｌｏｇｉｃａｌ ｐｕｐｉｌ ｄｉｌａｔａｔｉｏｎ ｏｎ ａｎｇｌｅ ｃｏｎｆｉｇｕｒａｔｉｏｎ ｉｎ ｕｎｔｒｅａｔｅｄ
ｐｒｉｍａｒｙ ａｎｇｌｅ ｃｌｏｓｕｒｅ ｓｕｓｐｅｃｔｓ: ａ ｓｗｅｐｔ ｓｏｕｒｃｅ ａｎｔｅｒｉｏｒ ｓｅｇｍｅｎｔ ｏｐｔｉｃａｌ
ｃｏｈｅｒｅｎｃｅ ｔｏｍｏｇｒａｐｈｙ ｓｔｕｄｙ. Ｊ Ｇｌａｕｃｏｍａ ２０２０ꎻ ２９(７): ５２１－５２８
５４ Ｍａｒｔｉｎ Ｒ. Ｃｏｒｎｅａ ａｎｄ ａｎｔｅｒｉｏｒ ｅｙｅ ａｓｓｅｓｓｍｅｎｔ ｗｉｔｈ ｓｌｉｔ ｌａｍｐ
ｂｉｏｍｉｃｒｏｓｃｏｐｙꎬ ｓｐｅｃｕｌａｒ ｍｉｃｒｏｓｃｏｐｙꎬ ｃｏｎｆｏｃａｌ ｍｉｃｒｏｓｃｏｐｙꎬ ａｎｄ
ｕｌｔｒａｓｏｕｎｄ ｂｉｏｍｉｃｒｏｓｃｏｐｙ. Ｉｎｄｉａｎ Ｊ Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ ２０１８ꎻ ６６(２): １９５－２０１
５５ Ｓｈｉ Ｙꎬ Ｈａｎ Ｙꎬ Ｘｉｎ Ｃꎬ ｅｔ ａｌ. Ｄｉｓｅａｓｅ － ｒｅｌａｔｅｄ ａｎｄ ａｇｅ － ｒｅｌａｔｅｄ
ｃｈａｎｇｅｓ ｏｆ ａｎｔｅｒｉｏｒ ｃｈａｍｂｅｒ ａｎｇｌｅ ｓｔｒｕｃｔｕｒｅｓ ｉｎ ｐａｔｉｅｎｔｓ ｗｉｔｈ ｐｒｉｍａｒｙ
ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ Ｇｌａｕｃｏｍａ: ａｎ ｉｎ ｖｉｖｏ ｈｉｇｈ － ｆｒｅｑｕｅｎｃｙ ｕｌｔｒａｓｏｕｎｄ
ｂｉｏｍｉｃｒｏｓｃｏｐｙ－ｂａｓｅｄ ｓｔｕｄｙ. ＰＬｏＳ Ｏｎｅ ２０２０ꎻ １５(１): ｅ０２２７６０２
５６ Ｔａｂａｔａｂａｅｉ ＳＡꎬ Ｓｏｌｅｉｍａｎｉ Ｍꎬ Ｅｔｅｓａｌｉ Ｈꎬ ｅｔ ａｌ. Ａｃｃｕｒａｃｙ ｏｆ ｓｗｅｐｔ－
ｓｏｕｒｃｅ ｏｐｔｉｃａｌ ｃｏｈｅｒｅｎｃｅ ｔｏｍｏｇｒａｐｈｙ ａｎｄ ｕｌｔｒａｓｏｕｎｄ ｂｉｏｍｉｃｒｏｓｃｏｐｙ ｆｏｒ
ｅｖａｌｕａｔｉｏｎ ｏｆ ｐｏｓｔｅｒｉｏｒ ｌｅｎｓ ｃａｐｓｕｌｅ ｉｎ ｔｒａｕｍａｔｉｃ ｃａｔａｒａｃｔ. Ａｍ Ｊ
Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ ２０２０ꎻ ２１６: ５５－５８
５７ Ｃｈｅｎ ＷＳꎬ Ｘｉａｎｇ ＤＭꎬ Ｈｕ ＬＸ. Ｕｌｔｒａｓｏｕｎｄ ｂｉｏｍｉｃｒｏｓｃｏｐｙ ｄｅｔｅｃｔｓ
Ｐｅｔｅｒｓ􀆳 ａｎｏｍａｌｙ ａｎｄ ｒｉｅｇｅｒ􀆳ｓ ａｎｏｍａｌｙ ｉｎ ｉｎｆａｎｔｓ. Ｊ Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ ２０２０ꎻ
２０２０: ８３４６９８１
５８ Ｓｕｇｉｍｏｔｏ Ｍꎬ Ｋｕｚｅ Ｍꎬ Ｕｊｉ Ｙ. Ｕｌｔｒａｓｏｕｎｄ ｂｉｏｍｉｃｒｏｓｃｏｐｙ ｆｏｒ
ｍｅｍｂｒａｎｏｕｓ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｃａｔａｒａｃｔ. Ｃａｎ Ｊ Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ ２００８ꎻ ４３ ( ３ ):
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